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RESUMO 
 
A triagem neonatal, mais conhecida como teste do pezinho, é um exame laboratorial 
simples, considerado a maior ação de saúde pública quanto à prevenção do agravo das 
doenças. O estudo objetiva apresentar as doenças identificadas na triagem neonatal 
ampliada e a importância da realização do exame, para prevenir ou tratar precocemente 
essas doenças. Realizou-se um estudo de abordagem exploratória qualitativa, adotando 
uma revisão integrativa da literatura, que contribuiu para o processo de sistematização e 
análise dos resultados, visando à compreensão do tema, a partir de outros estudos 
independentes. A estratégia de identificação e seleção dos estudos foi a busca de 
publicações indexadas em bases de dados de acesso livre, adotando os seguintes critérios 
para seleção: artigos originais, com resumos e textos completos disponíveis para análise, 
publicados nos idiomas português, inglês e espanhol, entre os anos 2001 e 2017, e artigos 
que contivessem em seus títulos e/ou resumos os seguintes descritores em ciências da 
saúde (DeCS): ‘triagem neonatal’; ‘triagem genética’; ‘recém-nascido’. Foram excluídos 
os artigos que não atendiam aos critérios de inclusão mencionados. Após análise dos 
estudos selecionados, contatou-se que o exame de triagem neonatal apresenta papel 
fundamental desde os primeiros dias de vida do recém-nascido identificando diversas 
patologias precocemente como hipotireoidismo congênito, fibrose cística, anemia 
falciforme, fenilcetonúria, hiperplasia congênita da supra-renal, hemocistinúria, 
hiperfenilalaninemia, deficiência de globulina ligadora de tiroxina (TBG) entre outros e, 
assim, intervir na patologia detectada, possibilitando mais rapidamente o processo de 
cura. 
 
Palavras-Chave: Triagem neonatal; triagem genética; recém-nascido. 
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ABSTRACT  
 
Neonatal screening, better known as the foot test, is a simple laboratory test, considered 
the largest public health action in preventing disease worsening. The study the objective 
is to present the diseases identified in the expanded neonatal screening and the importance 
of the examination to prevent or treat these diseases early. A study was performed 
qualitative exploratory approach, adopting an integrative literature review, which 
contributed to the for the process of systematization and analysis of results, aiming at 
understanding the theme, from from other independent studies. The identification and 
selection strategy of the studies was the search for indexed publications in open access 
databases, adopting the following criteria for selection: original articles, with abstracts 
and full texts available for review, published in the Portuguese, English and Spanish 
languages, between 2001 and 2017, and articles that contained titles and / or summaries 
of the following descriptors in health sciences (DeCS): 'neonatal screening'; 'Genetic 
screening'; 'newborn'. Articles that did not meet the criteria for inclusion mentioned. After 
analyzing the selected studies, it was found that the screening exam Neonatal disease 
plays a fundamental role since the first days of life of the newborn early identifying 
various conditions such as congenital hypothyroidism, cystic fibrosis, sickle cell anemia, 
phenylketonuria, congenital adrenal hyperplasia, hemocystinuria, 
hyperphenylalaninemia, thyroxine-binding globulin (TBG) deficiency among others and 
thus intervene in the pathology detected, making the healing process faster. 
 
Keywords: Neonatal screening; genetic screening; newborn. 
 
1. INTRODUÇÃO 
A triagem neonatal, também conhecida como teste do pezinho, é responsável por 
detectar doenças congênitas e metabólicas após 48 horas de vida do bebê. Essa triagem é 
dividida entre básica e ampliada, sendo a primeira responsável por detectar quatro tipos 
de doença: hipotireoidismo congênito, anemia falciforme, fibrose cística e fenilcetonúria 
e a segunda por detectar as doenças do teste básico e ainda outras quatro: hiperplasia 
congênita da supra-renal; deficiência de globulina ligadora de tiroxina (TBG); 
hemocistinúria; hiperfenilalaninemias; 
A triagem básica está disponível no SUS (Sistema Único de Saúde), entretanto a 
ampliada não está disponível na rede pública, dificultando o acesso de pessoas mais 
carentes à detecção de doenças mais raras.  
O objetivo desse artigo é analisar o processo de identificação e os tipos de doenças 
detectadas na triagem neonatal ampliada, quando o bebê há suspeita de contaminação ou 
os pais sejam portadores. Para a ocorrência dessa análise, foi utilizada uma abordagem 
exploratória por meio do levantamento bibliográfico com o uso do manual técnico do 
Ministério da Educação, do artigo sobre triagem neonatal como método de rastreio, do 
artigo laboratorial sobre o teste do pezinho, e do artigo de revisão sobre o que os pediatras 
deveriam saber sobre a triagem neonatal. 
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Essa pesquisa faz-se importante para o acréscimo de conhecimento na construção 
da aprendizagem acadêmica. Ademais, verifica-se tal necessidade de pesquisa para dar 
maior enfoque ás doenças que não detectadas na triagem neonatal simplificada e assim 
esclarecer possíveis dúvidas da sociedade quanto às essas doenças. 
 
2. TRIAGEM NEONATAL AMPLIADA 
O exame de Triagem Neonatal do teste do pezinho, compreende uma coleta de uma 
pequena amostra de sangue colhida do calcanhar do recém-nascido. Este exame é feito 
em laboratório, de forma simples, e detecta doenças genéticas, metabólicas e infecciosas 
antes do período sintomático surgir, facilitando o tratamento precoce específico, podendo 
diminuir ou erradicar de vez as sequelas que estão relacionadas a cada doença, garantindo 
a criança uma maior qualidade de vida e longevidade (BRASIL, 2013). 
O teste é método preventivo de diagnóstico de inúmeras doenças congênitas, e faz 
o diagnóstico especifico para o hipotireoidismo congênito, fibrose cística, anemia 
falciforme, fenilcetonúria, hiperplasia congênita da supra-renal, hemocistinúria, 
hiperfenilalaninemia e deficiência de TBG (CRUZ, 2014). 
 
2.1 QUANDO E COMO SÃO REALIZADOS OS EXAMES 
Segundo o Hospital das clínicas de Ribeirão Preto (2011), o “Teste do Pezinho” 
deve ser colhido em todo recém-nascido (RN) com 3 a 5 dias de vida, de preferência no 
3o dia. Apesar de ele poder ser realizado mais tardiamente, é de extrema importância a 
divulgação para o público o período ideal de coleta do exame, evitando assim que muitas 
crianças percam o período de diagnóstico e tratamento precoces e não se beneficiem da 
prevenção de sequelas, principalmente neurológicas, que é o objetivo do teste. Este tempo 
é ainda mais importante no caso de crianças que tiveram sua primeira coleta devolvida 
como mal colhida. Vale ressaltar que o teste, idealmente, não deve ser colhido antes de a 
criança ter pelo menos 48 horas de vida. 
É necessário fazer uma coleta de sangue no calcanhar da criança, já que o pé é uma 
região bastante irrigada do corpo conforme o site do Ministério da Saúde. 
Primeiramente é feita a assepsia com álcool 70%, massagear bem o local ativando a 
circulação. Após a secagem completa do álcool, a punção é realizada em uma das laterais 
do calcanhar, devido à baixa probabilidade de atingir o osso.  
Na realização da punção retira-se a primeira gota de sangue com gaze ou algodão pois ela 
pode conter fluidos que podem interferir. Encosta-se o papel-filtro na nova gota formada 
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fazendo movimentos circulares com o cartão até o total preenchimento da demarcação do 
cartão evitando que o sangue coagule no papel ou no pé do bebê. 
Após a coleta e preenchimento do papel-filtro em todas suas delimitações do exame, 
o profissional confere se a coleta foi adequada e faz um curativo comprimindo levemente 
o local da punção com algodão ou gaze até que o sangramento cesse segundo o Manual 
Técnico do Ministério da Saúde. 
 
2.2 DOENÇAS IDENTIFICADAS NA TRIAGEM NEONATAL AMPLIADA 
• Hipotireoidismo Congênito: 
Segundo Stranieri e Takano o hipotireoidismo congênito (HC) é uma doença 
causada pela deficiência ou ausência da ação dos hormônios tireoidianos nos vários 
tecidos do organismo. Tal hormônio, é essencial para a maturação e o funcionamento de 
diversos órgãos do corpo, principalmente do SNC (Sistema Nervoso Central) e do tecido 
esquelético. 
 “O HC quando não tratado tempestiva e adequadamente contribui para retardo 
mental, disfunções do crescimento e do desenvolvimento neuropsicomotor da criança” 
(RAMALHO et al, 2008, p. 623). 
• Fibrose Cística: 
Para Mocelin et al (2017), a fibrose cística (FC) é uma das doenças genéticas 
autossômicas recessivas limitadoras da vida mais comuns. Essa doença é decorrente de 
mutações no gene CFTR (Cystic Fibrosis Transmembrane Conductance Regulator) que 
expressa a proteína CFTR. A CFTR atua como um canal de cloro, e sua ausência ou 
função insuficiente ocasiona perda da homeostasia iônica e de água nas superfícies 
epiteliais. 
Segundo Pessoa et al (2015), a fibrose cística apresenta amplas manifestações, 
dentre elas, doença pulmonar progressiva, disfunções gastrointestinais, doença hepática, 
infertilidade masculina, desnutrição e elevadas concentrações de eletrólitos no suor.  
• Anemia Falciforme: 
 
A anemia falciforme é uma doença de caráter genético originada por uma 
mutação no cromossomo 11 que resulta na substituição de um ácido glutâmico 
pela valina na posição 6 da extremidade N-terminal na cadeia ß da globina, 
dando origem à hemoglobina S. Os eritrócitos cujo conteúdo predominante é 
a hemoglobina S assumem, em condições de hipóxia, forma semelhante à de 
uma foice daí o nome falciforme (DI NUZZU e FONSECA, 2004, p. 347). 
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Ainda segundo Di Nuzzo e Fonseca (2004), as manifestações clínicas da anemia 
falciforme são a necrose avascular da medula óssea, osteomielite, síndrome torácica 
aguda, priaprismo, acidente vascular encefálico, acometimento renal e icterícia.  
• Fenilcetonúria: 
Stanieri e Takano (2009) explicam que a fenilcetonúria (PKU) é um erro inato no 
metabolismo do aminoácido fenilalanina (FAL). É uma doença genética, causada por uma 
mutação no gene que codifica a enzima, a fenilalanina hidroxilase, que é ativada no fígado 
e responde pela transformação da fenilalanina em tirosina. A elevação da fenilalanina no 
sangue permite a sua passagem em quantidade excessiva para o sistema nervoso central 
(SNC), no qual o seu acúmulo tem efeito tóxico. 
De acordo com Santos e Haack (2012), o erro no metabolismo da fenilalanina, 
impede o metabolismo do triptofano e da tirosina, prejudicando assim a formação da 
melanina, serotonina e outros nervotransmissores. Além disso, o acúmulo desse 
aminoácido nos tecidos formam o ácido fenilpirúvico que deixa a urina com cheiro forte 
e estranho. 
• Hiperplasia Congênita da Supra-Renal 
Conforme Rodrigues (2017), a Hiperplasia Congénita da Supra-Renal (HCSR) 
engloba um conjunto de patologias de transmissão autossômica recessiva, que resultam 
de defeitos enzimáticos da biossíntese do cortisol, na glândula supra-renal. 
Ainda segundo Rodrigues (2017), no sexo feminino pode haver a virilização dos 
órgãos sexuais externos e no sexo masculino pode ocorrer casos de criptoquirdismo, 
aumento do pênis e hiperpigmentação escrotal. 
• Hemocistinúria: 
Conforme Silva et al (2001), na hemocistinúria há um erro no metabolismo da 
metionina de transmissão autossômica recessiva e sua partenogênese está relacionada à 
deficiência de uma enzima chamada cistationa beta-sintase, resultando em altos níveis 
plasmáticos de homocisteína, metionina e cisteína. 
De acordo com Couce et al (2016), essa doença resulta no aumento da metionina e 
homocisteína no plasma e da homocistina na urina, além da miopia, subluxação do 
cristalino, atraso mental, alterações esqueléticas (síndrome de Marfan) e eventos 
tromboembólicos. 
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• Hiperfenilalaninemia: 
Segundo Bravo et al (2015), as hiperfenilalaninemias são definidas por níveis do 
aminoácido fenilalanina superior a 2 mg/dl. E o tratamento deve se iniciar antes dos 30 
dias de vida para prevenir o retardo mental e deve manter-se ao longo de toda a vida, além 
de manter uma dieta com restrição do uso desse aminoácido. 
• Deficiência De TBG: 
Segundo Maciel (2016), a globulina carreadora de tiroxina (TBG) é a principal 
proteína transportadora dos hormônios tireoidianos em humanos. Anormalidades 
hereditárias que comprometem a estrutura e função da proteína resultam em deficiência 
completa (TBG-CD) e parcial de TBG (TBG-PD). 
Ainda de acordo com Maciel (2016), a alteração dessa proteína pode alterar a 
dosagem dos hormônios tireoidianos, podendo causar doenças relacionadas com tais 
hormônios, como o hipotireoidismo e o hipertireoidismo. 
 
2.3 A IMPORTÂNCIA DA TRIAGEM NEONATAL AMPLIADA 
 
A triagem neonatal trata-se de uma ação preventiva que permite fazer o 
diagnóstico, o mais precocemente possível, de diversas doenças congênitas ou 
infecciosas, assintomáticas no período neonatal. Busca-se com a Triagem 
Neonatal interferir no curso da doença, permitindo, desta forma, o tratamento 
precoce específico e a redução ou eliminação das sequelas associadas a cada 
doença (MENDES et al, 2017, p. 476). 
  
3. MATERIAIS E MÉTODOS 
Trata-se de estudo de abordagem exploratória qualitativa, para a identificação de 
produções sobre o tema “doenças identificadas na triagem neonatal ampliada”, 
publicados entre 2001 e 2017. Adotou-se a revisão integrativa da literatura, uma vez que 
ela contribui para o processo de sistematização e análise dos resultados, visando a 
compreensão de determinado tema, a partir de outros estudos independentes.  
A revisão integrativa da literatura propõe o estabelecimento de critérios bem definidos 
sobre a coleta de dados, análise e apresentação dos resultados, desde o início do estudo, 
a partir de um protocolo de pesquisa previamente elaborado e validado. Para tanto, foram 
adotadas as seis etapas indicadas para a constituição da revisão integrativa da literatura: 
1) seleção da pergunta de pesquisa; 2) definição dos critérios de inclusão de estudos e 
seleção da amostra; 3) representação dos estudos selecionados em formato de tabelas, 
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considerando todas as características em comum; 4) análise crítica dos achados, 
identificando diferenças e conflitos; 5) interpretação dos resultados e 6) reportar, de forma 
clara, a evidência encontrada.  
A estratégia de identificação e seleção dos estudos foi a busca de publicações 
indexadas na base de dados The Lancet, no mês de junho de 2018, sendo acessada através 
do link disponibilizado pela Biblioteca Ruy Lora, do Centro Universitário do Espírito 
Santo – UNESC e nas áreas da base de dados livres. 
Foram adotados os seguintes critérios para seleção dos artigos: todas as categorias 
de artigo (original, revisão de literatura, reflexão, atualização, relato de experiência); 
artigos com resumos e textos completos disponíveis para análise; aqueles publicados nos 
idiomas português, inglês e espanhol, entre os anos 2001 e 2017, e artigos que 
contivessem em seus títulos e/ou resumos os seguintes descritores em ciências da saúde 
(DeCS): ‘triagem neonatal’; ‘triagem genética’; ‘recém-nascido’. Foram excluídos os 
artigos que não atendiam aos critérios de inclusão mencionados. 
 
4. RESULTADOS E DISCUSSÃO  
Dos 21 artigos obtidos, procedeu-se à leitura minuciosa de cada resumo/artigo, 
destacando aqueles que responderam ao objetivo proposto por este estudo, a fim de 
organizar e tabular os dados. Na tabulação os autores organizaram um quadro com o autor 
e o ano da publicação, o título do artigo, a metodologia utilizada, os resultados obtidos e 
as conclusões.  
Seguindo os critérios de inclusão, 04 estudos foram selecionados para análise, os 
quais são referenciados no presente texto e apresentados no quadro a seguir: 
 
Quadro 1 – Apresentação dos artigos selecionados 
Autor(es) Título do 
Artigo 
Metodologia Resultados Conclusões 
Rodrigues 
(2017) 
Hiperplasia 
Congênita 
da Supra-
Renal: a 
propósito 
de um 
quadro 
clínico. 
Estudo de revisão 
bibliográfica através de 
base de dados eletrônica 
MEDLINE de artigos 
publicados entre 1990-
2013. 
O diagnóstico é 
realizado apenas 
pela via laboral 
por intermédio 
do doseamento 
basal de 17-OHP 
e de testes com 
estimulação com 
ACTH. 
O tratamento é 
realizado de 
acordo com a 
idade e o sexo 
do paciente 
pela 
administração 
de 
glicocorticoides 
ou pílulas 
estroprogestiva. 
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Vieira et 
al. (2002) 
 
Desenvolvi
mento de 
ensaio 
imunofluor
ométrico 
para a 
medida da 
globulina 
ligadora de 
tiroxina e 
sua 
aplicação 
em casos 
de 
deficiência 
desta 
proteína. 
Estudo comparativo com 
método laboratorial no 
qual foram imunizados 
com TGB três 
camundongos 
Foram analisadas 
20 amostras de 
soro. Dessas 
análises 16 
foram indiretas e 
todos obtiveram 
dosagem de T4 
acima do normal. 
Já os outros 
casos obtiveram 
dosagem normal 
através do 
método direto. 
A deficiência 
ou excesso de 
TBG acarreta 
na desregulação 
do T3 e T4, o 
que pode 
causar algumas 
doenças como 
o 
hipotireoidismo
. 
Marcão et 
al. (2016) 
Rastreio 
neonatal da 
hemocistin
úria 
clássica 
revela uma 
elevada 
frequência 
da 
deficiência 
em MAT 
I/III na 
Penísula 
Ibérica. 
Estudo envolvendo 
amostras de sangue e 
urina de portugueses e de 
povos da Galiza entre o 
3º e 6º dia de vida, para 
efetuar cromatografia de 
aminoácidos e 
doseamento de 
hemocistina. 
Três doentes 
apresentaram 
índices muito 
elevados de 
homocisteína e 
metionina, por 
isso fazem dieta 
com restrição de 
metionina e 
suplementação 
com betaína, 
vitamina B12 e 
ácido fólico. 
A determinação 
da 
homocistinúria 
permite a 
especificidade e 
sensibilidade 
do rastreio 
neonatal de 
deficiência de 
CBS. 
Karam et 
al. (2012) 
Triagem 
neonatal 
para 
hiperfenilal
aninemia: 
um estudo 
de coorte. 
Estudo foi realizado com 
crianças e adolescentes 
nascidos entre 1986 e 
2003. Foi realizada uma 
análise de dados pelo 
programa Stata e o Teste 
do Qui-quadradro para 
comparar proporção e 
análise das médias. 
84% dos 
pacientes foram 
classificados 
como tendo 
hiperfenilalanine
mia transitória, 
13,9% foram 
diagnosticados 
como portadores 
de 
hiperfenilalanine
mias e 2,1% não 
retornaram para 
a coleta da 
segunda amostra. 
O controle 
bioquímico da 
fenilalanina 
depende da 
idade dos 
pacientes e não 
da precocidade 
do diagnóstico. 
 
Foram utilizados 21 artigos para elaboração do referencial teórico do trabalho. 
Desses 21 artigos, 04 foram selecionados e apresentados no Quadro 1. Após a análise dos 
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artigos selecionados, foram detectados os pontos principais de acordo com cada doença 
com foco naquelas que são identificadas na triagem neonatal ampliada e não nas doenças 
também identificadas na triagem simples.  
 
5. CONCLUSÃO 
Podemos concluir que o exame de triagem neonatal apresenta papel fundamental 
desde os primeiros dias de vida do recém-nascido. Por meio desde procedimento, é 
possível identificar diversas patologias ainda bebê, para que possam ocorrer um 
diagnóstico antecipado e intervir na patologia detectada, possibilitando mais rapidamente 
o processo de cura. 
O Programa Nacional de Triagem Neonatal vem realizando melhores resultados a 
cada ano, desde sua implantação é possível compreender que o programa só tem 
avançado, auferindo proporções ainda melhores enquanto resultados precoces. Na prática 
de realização do exame, destaca-se o profissional de enfermagem, que além de atuar na 
realização do exame, também irá atuar na propagação de informações acerca da 
importância da realização do exame a data correta, atuando desde o pré-natal da gestante 
até todo período puerperal. 
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